Bardet-Bied| syndrom

Bardet-Bied| syndrom (BBS) er en sjelden ciliopati som
skyldes genetiske varianter i BBS-familien av gener.
Denne tilstanden kjennetegnes ved en rekke kliniske
egenskaper, hvorav noen er medfadte mens andre
utvikles over tid. Disse manifestasjonene tilskrives
nedsatt funksjon i melanokortin-4-reseptorbanen

(MC4R-banen)!

Forekomst:
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Hyperfagi
(patologisk, umettelig sult)

93 %
Stav-tapp dystrofi

61 %

Leerevansker

53 %

Nyreanomalier
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63 % til 81 %
Polydaktyli

Solomon, lever med BBS

Estimater av forekomst kan ske etter

hvert som flere og flere helsearbeidere
blir oppmerksomme pa de kliniske
egenskapene ved BBS og utfgrer genetisk

testing for & kunne stille en klinisk
diagnose®

BBS'4

72 % til 92 %
Fedme

59 % til 98 %

Genitale anomalier

Prosentverdiene viser hyppigheten
av egenskapenes forekomst blant
personer med diagnosen BBS.

De kliniske egenskapene varierer
mye med hensyn til forekomst og
alvorlighetsgrad.’
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Mer enn 20 gener forbundet  Atte BBS-proteiner danner Varianter i BBS-gener forstyrrer

med BBS er involvert i MC4R- et stabilt kompleks, BBSome, BBSome, som farer til cilizere

banen.' som bidrar fil utviklingen av defekter og svekket signalformidling
og funksjonen til cilier ved & | reseptorene som regulerer

trafikkere intracellulaere proteiner  kroppsvekt, slik som LEPR >~

til ciliemembranene og potensielt

til andre membranrom.® Dette forstyrrer LEPR-
signalformidlingen, reduserer
aktiviteten til MC4R-
uttrykkende nevroner og kan
fore til hyperfagi og tidlig
debut av alvorlig fedme.5-?
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Forkortelser: AGRP, agouti-relatert protein; LEPR, leptinreseptor; MC4R, melanokortin-4-reseptor; MSH, melanocytt-stimulerende
hormon; NPY, nevropeptid Y; PCSK1, proproteinkonvertase-subtilisin/-kexin type 1; POMC, proopiomelanokortin.

Hvordan diagnostiseres BBS?

Diagnostisering av BBS er basert pa kliniske funn; diagnosen bekreftes med genetisk testing.*

Sekundaere egenskaper™
Genitale anomalier e Anosmi eller hyposmi eller medfadt hjertesykdom
Laerevansker o Ataksi eller darlig ¢ Mild spastisitet (spesielt nedre
Fedme koordinasjon ekstremiteter)
Polydaktyli e Brakydaktyli eller syndaktyli e Polyuri eller polydipsi
Nyreanomalier e Tannanomalier o Taleforsinkelse eller
Stav-tapp dystrofi e Utviklingsforsinkelse talevansker

e Diabetes mellitus e Strabismus, katarakt eller

e Hepatisk fibrose astigmatisme

e Venstre ventrikkelhypertrofi

Tross akutt behov for tidlig diagnostisering for & redusere virkningen av fremtidige
komorbiditeter, finnes det betydelige forsinkelser i diagnostiseringen av BBS pa grunn av
manglende oppmerksomhet og den langsomme fremkomsten av visse kliniske egenskaper.
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Genetisk bekreftelse’>4

Genetisk diagnostisering av BBS kan ha betydelig innvirkning pé pasientens liv pé falgende méter:

Pasienten far bedre tilgang til egnet behandling.

Sosiale stigma knyttet til fedme
reduseres, og strategier for &
handtere stigmatisering utarbeides.

Pasienten og omsorgsytere far bedre
forstaelse av hovedérsaken fil tilstanden
og kan ta veloverveide beslutninger
om behandlingen

Det muliggjer forebyggende screening
av assosierte tilstander.
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